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 Streszczenie    
NIFTY (Noninvasive Fetal Trisomy test) jest nieinwazyjnym testem prenatalnym, który służy do diagnostyki trisomii 
u płodu. Test opiera się na analizie DNA płodu (cﬀDNA) obecnego w osoczu i surowicy kobiety ciężarnej. W chwili 
obecnej umożliwia wykrycie u płodu trisomii chromosomów 13, 18, 21, X i Y oraz monosomii chromosomu X. 
Wyniki nieprawidłowe uzyskane za pomocą testu NIFTY wciąż jeszcze muszą być weryﬁkowane przy użyciu innych 
technik diagnostycznych, niemniej czułość testu dla trisomii 21 ocenia się na 99%, dla trisomii 18 na 97% a trisomii 
13 na 79%, zaś odsetek wyników fałszywie dodatnich dla wszystkich badanych trisomii i monosomii X mieści się 
poniżej 1%. Obecnie NIFTY jest dostępny w Polsce odpłatnie, stosowany, jako dobre badanie przesiewowe dla 
trisomii, które wykonuje się obok badania USG i testów biochemicznych, w przypadku niepokoju pacjentki, a także 
w sytuacji, gdy pacjentka nie decyduje się na wykonanie diagnostyki inwazyjnej. 
Czułość i  specyﬁczność NIFTY zapewne będą ulegały poprawie w  miarę doskonalenia metody oraz 
przeprowadzenia badań na dostatecznie dużej grupie pacjentek, dlatego test ten w  niedalekiej przyszłości ma 
szansę stać się podstawowym testem diagnostycznym dla najczęstszych trisomii, pozwalającym na rezygnację 
z badań inwazyjnych zlecanych w tym kierunku.
Z dużym prawdopodobieństwem cﬀDNA uzyskiwany z surowicy kobiety ciężarnej będzie także wykorzystywane w 
diagnostyce zmian strukturalnych i genowych u płodu.
Celem pracy jest przedstawienie nowej metody diagnostycznej.
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 PDUWZ\FK XURG]HĔ]JRQyZ Z RNUHVLH QRZRURGNRZ\P
>@%DGDQLDSUHQDWDOQHGRW\FKF]DVVWRVRZDQHZZ\NU\ZDQLX
QDMF]ĊVWV]\FK OLF]ERZ\FK DEHUUDFML FKURPRVRPRZ\FK SáRGX
Vą DOER  QLHLQZD]\MQH QLH LQJHUXMą Z ĞURGRZLVNR SáRGX Vą
EH]SLHF]QH L SU]HVLHZRZH QLH PDMą  F]XáRĞFL DOER 
LQZD]\MQHLQJHUXMąZĞURGRZLVNRSáRGXQLRVąU\]\NRSRZLNáDĔ
LZSHáQLGLDJQRVW\F]QH
1DMF]ĊĞFLHMZ\NRQ\ZDQ\PZ FKZLOL REHFQHM SUHQDWDOQ\P
WHVWHP QLHLQZD]\MQ\P MHVW EDGDQLH SU]HVLHZRZH , WU\PHVWUX
)76 ¿UVW WULPHVWHU VFUHHQLQJ WHVW RSDUWH QD SRáąF]HQLX
EDGDQLD XOWUDVRQRJUD¿F]QHJR L EDGDQLD ELRFKHPLF]QHJR
ZVXURZLF\NRELHW\FLĊĪDUQHMNWyUH]JRGQLH]UHNRPHQGDFMDPL
)XQGDFML 0HG\F\Q\ 3áRGRZHM )HWDO 0HGLFLQ )RXQGDWLRQ 
SU]HSURZDG]DQ\ MHVW Z  W\JRGQLX FLąĪ\ SU]\ GáXJRĞFL 
FLHPLHQLRZRVLHG]HQLRZHM SáRGX &5/ FURZQUXPS OHQJWK 
Z\QRV]ąFHM  GR  PP 7HVW RSLHUD VLĊ QD DQDOL]LH ZLHNX 
PDWNL SU]H]LHUQRĞFL NDUNRZHM SáRGX 17 QXFKDO WUDQVOXFHQF\ 
RUD] PDUNHUyZ ELRFKHPLF]Q\FK ZROQHM SRGMHGQRVWNL EHWD 
JRQDGRWURSLQ\ NRVPyZNRZHM ±  EHWD K&* IUHH EHWD KXPDQ
FKURQLF JRQDGRWURSLQ RUD] VSHF\¿F]QHJR GOD FLąĪ\ ELDáND $  
3$33$ SUHJQDQF\DVVRFLDWHG SODVPD SURWHLQ $ &]XáRĞü 
WHVWX Z RGQLHVLHQLX GR WULVRPLL FKURPRVRPX  Z\QRVL  
GOD WULVRPLL  ± D RGVHWHN Z\QLNyZ IDáV]\ZLH 
SR]\W\ZQ\FK QLH SU]HNUDF]D  > @ :SURZDG]HQLH GR RFHQ\ 
GRGDWNRZ\FK PDUNHUyZ XOWUDVRQRJUD¿F]Q\FK VWRSLHĔ NRVWQLHQLD 
NRĞFL QRVRZHM SáRGX F]\ RFHQD SU]HSá\ZyZ NUZL SU]H] ]DVWDZNĊ 
WUyMG]LHOQą L SU]HZyG Ī\OQ\ PRĪH ]ZLĊNV]\ü F]XáRĞü WHVWX GOD 
WULVRPLL  GR  L ]PQLHMV]\ü RGVHWHN Z\QLNyZ IDáV]\ZLH 
SR]\W\ZQ\FK GR  > @ 
1LHZąWSOLZą ]DOHWą SUHQDWDOQ\FK EDGDĔ SU]HVLHZRZ\FK 
MHVW LFK QLHLQZD]\MQRĞü D W\P VDP\P EUDN U\]\ND SRZLNáDĔ GOD 
SáRGX :DGą PHWRG\ SU]HVLHZRZHM MHVW MHM RJUDQLF]RQD ZDUWRĞü 
GLDJQRVW\F]QD .DĪGH ] EDGDĔ WHJR W\SX PD RNUHĞORQą F]XáRĞü 
L RSLHUD VLĊ QD VWDW\VW\F]QHM RFHQLH U\]\ND Z\VWąSLHQLD GDQ\FK 
QLHSUDZLGáRZRĞFL X SáRGX 0HWRG\ SU]HVLHZRZH WUDNWRZDQH Vą 
MDNR SRĞUHGQLH NWyUH SU]\ Z\QLNDFK ZVND]XMąF\FK QD Z\VRNLH 
U\]\NR DEHUUDFML OLF]ERZ\FK SáRGX Z\PDJDMą ]DVWRVRZDQLD 
LQZD]\MQ\FK EDGDĔ SUHQDWDOQ\FK Z NWyU\FK RFHQLD VLĊ NDULRW\S 
SáRGX ] NRPyUHN WURIREODVWX NRPyUHN Sá\QX RZRGQLRZHJR OXE 
NUZL SáRGX >@ 
: NUDMDFK UR]ZLQLĊW\FK L UR]ZLMDMąF\FK RG ZLHOX ODW RE
VHUZXMH VLĊ SRGZ\ĪV]DQLH ĞUHGQLHJR ZLHNX SDFMHQWHN EĊGąF\FK 
Z FLąĪ\ 1D SRGVWDZLH DQDOL]\ GDQ\FK ] ODW  Z :LHONLHM 
%U\WDQLL RV]DFRZDQR ĪH SRQDG  FLąĪ GRW\F]\ NRELHW VWDUV]\FK 
QLĪ  ODW FR ]ZLĊNV]D NRV]W\ GLDJQRVW\NL ]DUyZQR QLHLQZD]\MQHM 
MDN L LQZD]\MQHM Z\NRQ\ZDQHM Z WDNLFK SU]\SDGNDFK >@
3RGZ\ĪV]HQLH ZLHNX NRELHW FLĊĪDUQ\FK SRFLąJD ]D VREą 
Z]URVW F]ĊVWRĞFL Z\VWĊSRZDQLD DQHXSORLGLL X SáRGyZ 7HQGHQFMH 
WH ZUD] ]H Z]URVWHP ĞZLDGRPRĞFL L RF]HNLZDĔ SDFMHQWHN JHQHUXMą 
]DSRWU]HERZDQLH QD VWZRU]HQLH QRZHJR WHVWX SUHQDWDOQHJR NWyU\ 
SRZLQLHQ E\ü QLHLQZD]\MQ\ EH]SLHF]Q\ L SRZLQLHQ XPRĪOLZLDü 
Z\NU\FLH QDMF]ĊĞFLHM Z\VWĊSXMąF\FK ]PLDQ JHQHW\F]Q\FK SáRGX 
']LĊNL RGNU\FLX /R <0' L LQ Z  URNX ZROQHJR '1$ 
SáRGX FII'1$ ± FHOOIUHH IHWDO'1$ OXE IHWDOFI'1$ NUąĪąFHJR 
ZH NUZL NRELHW\ FLĊĪDUQHM SRMDZLáD VLĊ SHUVSHNW\ZD VWZRU]HQLD 
QRZHJR WHVWX SUHQDWDOQHJR NWyU\ E\áE\ EH]SLHF]Q\ GOD SDFMHQWNL 
L SáRGX RUD] FKDUDNWHU\]RZDáE\ VLĊ Z\VRNą F]XáRĞFLą L EDUG]R 
QLVNLP RGVHWNLHP Z\QLNyZ IDáV]\ZLH GRGDWQLFK 7DNLP WHVWHP 
VWDá VLĊ Z RVWDWQLFK ODWDFK WHVW 1,)7< Noninvasive Fetal 
TUisoPy test &]XáRĞü WHVWX ]RVWDáD RFHQLRQD SU]H] UyĪQH JUXS\ 
EDGDZF]H 'OD ]HVSRáX 'RZQD Z\QRVL RQD SRQDG  D RGVHWHN 
Z\QLNyZ IDáV]\ZLH GRGDWQLFK  GOD ]HVSRáX (GZDUGVD  
 ] RGVHWNLHP Z\QLNyZ IDáV]\ZLH GRGDWQLFK  D GOD 
]HVSRáX 3DWDX  L  >@ : LQQ\FK EDGDQLDFK RNUHĞORQR 
F]XáRĞü WHVWX QD  D VSHF\¿F]QRĞü QD  GOD WULVRPLL 
DXWRVRPDOQ\FK L  L  GOD DQHXSORLGLL FKURPRVRPyZ 
SáFL >@ :DUWRĞFL WH EĊGą ]DSHZQH XOHJDá\ SRSUDZLH Z PLDUĊ 
GRVNRQDOHQLD PHWRG\ RUD] SU]HSURZDG]HQLD EDGDĔ QD GRVWDWHF]QLH 
GXĪHM JUXSLH SDFMHQWHN
 Abstract
NIFTY (Non-invasive Fetal Trisomy Test) is a non-invasive prenatal test which is used for diagnosing fetal trisomy. 
The test is based on the analysis of cell free fetal DNA (cﬀDNA) present in the plasma and serum of a pregnant 
woman. NIFTY allows to detect fetal trisomy of chromosomes 13, 18, 21, X and Y and also X monosomy. Abnormal 
NIFTY results still need to be veriﬁed using other diagnostic techniques. However, the sensitivity of NIFTY for triso-
my 21, 18 and 13 is estimated at 99%, 97% and 79% respectively, with false positive rate for all examined trisomies 
and X monosomy of <1%. 
NIFTY is currently available in Poland as a commercial service, used as a good screening test for common trisomies 
(apart from ultrasound and biochemical tests) in the case of patient anxiety, and in situation when the patient does 
not consent to invasive prenatal diagnostic tests. The sensitivity and speciﬁcity of NIFTY will most likely be improved 
as laboratory methods develop, and after a suﬃciently large group of pregnant patients has been tested. Therefore, 
this test may soon become the primary diagnostic tool for common trisomies, allowing to avoid invasive prenatal 
testing in this indication.
With high probability, cﬀDNA obtained from the serum of pregnant women will also be used with time in the diagno-
sis of fetal structural chromosomal aberrations and other genetic changes.
The aim of our study is to present a new diagnostic method.
 Key words: non-invasive prenatal diagnostics / NIFTY / trisomy /
©  P o l s k i e  T o w a r z y s t w o  G i n e k o l o g i c z n e Nr 4/2014302
  położnictwo
4 6 % ' )  4 3 + 0 Á ( 3 ; ) +MRIOSP4SP
Izabela Łaczmańska, Agnieszka Stembalska. Nieinwazyjny test NIFTY w diagnostyce najczęstszych trisomii chromosomowych u płodu.
7HVW MHVW RIHURZDQ\ SDFMHQWNRP Z ZLHOX NUDMDFK WDNĪH 
Z 3ROVFH FKRü Z SU]\SDGNX 3ROVNL RIHURZDQH EDGDQLD 
Z\NRQ\ZDQH Vą ]D JUDQLFą
&HOHP SUDF\ MHVW SU]HGVWDZLHQLH QRZHM PHWRG\ QLHLQZD]\MQHM 
GLDJQRVW\NL SUHQDWDOQHM WULVRPLL FKURPRVRPRZ\FK
NIFTY – Noninvasive Fetal Trisomy test
7HVW 1,)7< Z FKZLOL REHFQHM XPRĪOLZLD Z\NU\FLH X SáRGX 
QDMF]ĊVWV]\FK WULVRPLL DEHUUDFML OLF]ERZ\FK QD SRGVWDZLH DQD
OL]\ '1$ SáRGRZHJR FII'1$ NWyU\ MHVW REHFQ\ Z RVRF]X L VX
URZLF\ NRELHW\ FLĊĪDUQHM 3RF]ąWNRZR WHVW 1,)7< VáXĪ\á W\ONR 
GR GLDJQRVW\NL WULVRPLL FKURPRVRPX  ]HVSRáX 'RZQD VWąG 
]UHV]Wą QD]ZD WHVWX 1,)7< QLHLQZD]\MQ\ WHVW SUHQDWDOQ\ Z NLH
UXQNX WULVRPLL SáRGX 2EHFQLH WHVW Z\NRU]\VW\ZDQ\ MHVW WDNĪH GR 
Z\NU\ZDQLD DQHXSORLGLL FKURPRVRPyZ  L  RUD] ; L < FKRü 
WD RSFMD QLH MHVW MHV]F]H RIHURZDQD Z 3ROVFH 7HVW MHVW ]DOHFDQ\ 
GOD FLąĪ SRMHG\QF]\FK EUDN GDQ\FK Z FKZLOL REHFQHM R PRĪOLZR
ĞFLDFK VWRVRZDQLD JR Z SU]\SDGNDFK FLąĪ PQRJLFK >@ 
'LDJQRVW\ND WULVRPLL ] XĪ\FLHP FII'1$ PRĪOLZD MHVW G]LĊNL 
SREUDQLX NUZL RG NRELHW\ FLĊĪDUQHM L]RODFML FI'1$ Z W\P SáR
GRZHJR FI'1$ VWDQGDUGRZ\PL PHWRGDPL L ]DVWRVRZDQLX MHGQHM 
] PHWRG PROHNXODUQ\FK SR]ZDODMąF\FK QD LGHQW\¿NDFMĊ L EDGDQLH 
'1$ SáRGX LORĞFLRZHM ± 036 0assivel\ 3aUallel 6eTXenFinJ ±
PDV\ZQH UyZQROHJáH VHNZHQFMRQRZDQLH OXE RSDUWHM QD DQDOL]LH 
613 6inJle 1XFleotiGe 3ol\PoUSKisP ± SROLPRU¿]P SRMHG\Q
F]HJR QXNOHRW\GX : PHWRG]LH LORĞFLRZHM 036 NDĪG\ ]VHNZHQ
FMRQRZDQ\ IUDJPHQW FII'1$ MHVW GRSDVRZ\ZDQ\ GR OXG]NLHJR 
JHQRPX ]D SRPRFą ED] GDQ\FK :\NRU]\VWDQLH ]DDZDQVRZD
Q\FK SURJUDPyZ GR DQDOL]\ VWDW\VW\F]QHM XPRĪOLZLD RNUHĞOHQLH 
LORĞFL SRV]F]HJyOQ\FK IUDJPHQWyZ '1$ GOD EDGDQ\FK FKURPR
VRPyZ Z SRUyZQDQLX GR IUDJPHQWyZ '1$ GOD FKURPRVRPyZ 
UHIHUHQF\MQ\FK R SUDZLGáRZHM OLF]ELH >@ 0HWRGD RSDUWD QD DQD
OL]LH 613 SR]ZDOD QD RNUHĞOHQLH OLF]E\ FKURPRVRPyZ SRSU]H] 
FHORZDQH VHNZHQFMRQRZDQLD L DQDOL]Ċ RNRáR   UyĪQ\FK 613 
QD FKURPRVRPDFK    ; L < RUD] SRSU]H] RNUHĞOHQLH VSH
F\¿F]Q\FK XNáDGyZG\VWU\EXFML SRV]F]HJyOQ\FK DOOHOL >@ 
3áRGRZH '1$ REHFQH Z RVRF]X L VXURZLF\ NRELHW\ FLĊĪDU
QHM WDNĪH PRF]X XPRĪOLZLD SU]HSURZDG]HQLH QLHLQZD]\MQHM 
GLDJQRVW\NL SUHQDWDOQHM ] Z\VRNą F]XáRĞFLą EH] QDUDĪHQLD FLąĪ\ 
QD QLHNRU]\VWQH ]GDU]HQLD >@  &]ąVWHF]NL FII'1$ SRMDZLD
MąFH VLĊ Z RVRF]X FLĊĪDUQHM QD VNXWHN GZXNLHUXQNRZHM Z\PLDQ\ 
FII'1$ SRPLĊG]\ SáRGHP D PDWNą VWDQRZLą RG  ZH ZF]H
VQHM FLąĪ\ GR  Z SyĨQHM FLąĪ\ FDáNRZLWHJR ZROQHJR '1$ 
FI'1$ REHFQHJR Z RVRF]X FLĊĪDUQHM >@ &]ąVWHF]NL ZROQHJR 
SáRGRZHJR '1$ Vą NUyWNLH GáXJRĞFL NLONXG]LHVLĊFLX QXNOHRW\
GyZ RUD] EDUG]LHM SRIUDJPHQWRZDQH QLĪ F]ąVWHF]NL ZROQHJR 
'1$ PDWF]\QHJR > @ 3áRGRZ\ FI'1$ SRFKRG]L QDMSUDZ
GRSRGREQLHM ] NRPyUHN áRĪ\VND NWyUH SU]HV]á\ DSRSWR]Ċ NRQ
WURORZDQD ĞPLHUü NRPyUNL :LĊNV]RĞü FII'1$ NUąĪ\ ]DPNQLĊWD 
Z FLDáNDFK DSRSWRW\F]Q\FK >@ 2EHFQRĞü FII'1$ Z RVRF]X ]R
VWDáD SRWZLHUG]RQD MXĪ Z  GQLX RG ]DSáRGQLHQLD =DREVHUZR
ZDQR WHĪ Z]URVW MHJR LORĞFL Z PLDUĊ SRVWĊSX FLąĪ\ Z SLHUZV]\P 
WU\PHVWU]H R  QD NDĪG\ W\G]LHĔ FLąĪ\ >@ :]URVW VWĊĪHQLD 
FII'1$ SRQDG SU]HFLĊWQą PRĪH E\ü Z\]QDF]QLNLHP VWDQX áRĪ\
VND L ]áDPDQLD EDULHU\ SU]HQLNDQLD SU]H] áRĪ\VNR :]URVW VWĊĪH
QLD SáRGRZHJR '1$ ZLąĪH VLĊ ] WDNLPL VWDQDPL SDWRORJLF]Q\PL 
MDN SRURQLHQLH SU]HGZF]HVQH SĊNQLĊFLH EáRQ SáRGRZ\FK SRUyG 
SU]HGZF]HVQ\ VWDQ SU]HGU]XFDZNRZ\ Z]URVW VWĊĪHQLD FII'1$ 
PRĪH WX E\ü F]\QQLNLHP SURJQRVW\F]Q\P L áRĪ\VND LQZD]\MQHJR 
>@ 2SLVDQR WDNĪH ]DOHĪQRĞü PLĊG]\ VWĊĪHQLHP FII'1$ L Z\VWĊ
SRZDQLHP WULVRPLL FKURPRVRPyZ PLQ   L  &II'1$ 
] RVRF]D FLĊĪDUQHM PRĪH E\ü Z\NRU]\VWDQ\ WDNĪH GR ZLHOX LQQ\FK 
WHVWyZ JHQHW\F]Q\FK QS NDULRW\SRZDQLD PROHNXODUQHJR ]D SR
PRFą PDV\ZQHJR UyZQROHJáHJR VHNZHQFMRQRZDQLD FR SR]ZDOD 
QD ]EDGDQLH ZV]\VWNLFK ]PLDQ LORĞFLRZ\FK Z SáRGRZ\P JHQR
PLH ] UR]G]LHOF]RĞFLą RNRáR 0S] Z W\P ZV]\VWNLFK ]HVSRáyZ 
PLNURGHOHF\MQ\FK L PLNURGXSOLNDF\MQ\FK : SU]\V]áRĞFL PHWRGD 
WD PRĪH E\ü Z\NRU]\VWDQD GR EDGDQLD SRMHG\QF]\FK JHQyZ HJ
]RQyZ F]\ QXNOHRW\GyZ PRĪOLZD ZLĊF EĊG]LH GLDJQRVW\ND WDNĪH 
FKRUyE PRQRJHQRZ\FK > @
2SUDFRZDQLH L ZSURZDG]HQLH GR GLDJQRVW\NL SUHQDWDOQHM 
QLHLQZD]\MQHJR WHVWX R Z\VRNLHM F]XáRĞFL L VSHF\¿F]QRĞFL NWyU\ 
PyJáE\ ]DVWąSLü EDGDQLH LQZD]\MQH QLHVLH ]H VREą QLHNZHVWLRQR
ZDQH NRU]\ĞFL ]DUyZQR GOD SáRGX MHJR URG]LFyZ D WDNĪH OHNDU]D 
SURZDG]ąFHJR FLąĪĊ 2EHFQLH RVWDWHF]Q\P EDGDQLHP JHQHW\F]
Q\P SáRGX SRWZLHUG]DMąF\P OXE Z\NOXF]DMąF\P REHFQRĞü WULVR
PLL MHVW EDGDQLH F\WRJHQHW\F]QH R]QDF]HQLH NDULRW\SX %DGDQLH 
WR Z\NRQ\ZDQH MHVW QDMF]ĊĞFLHM ] Z\NRU]\VWDQLHP DPQLRF\WyZ 
] Sá\QX RZRGQLRZHJR X]\VNLZDQHJR SRGF]DV DPQLRSXQNFML FR 
ZLąĪH VLĊ ] RNRáR  U\]\NLHP SRZLNáDĔ PLQ U\]\NLHP SR
URQLHQLD >@ 3RQLHZDĪ UR]G]LHOF]RĞü SUHQDWDOQHJR EDGDQLD F\
WRJHQHW\F]QHJR XPRĪOLZLD Z\NU\FLH ]PLDQ U]ĊGX  PLOLRQyZ 
SDU ]DVDG EDGDQLH WDNLH RERN GLDJQRVW\NL DEHUUDFML OLF]ERZ\FK 
FKURPRVRPyZ VáXĪ\ WDNĪH GR GLDJQRVW\NL GXĪ\FK DEHUUDFML 
VWUXNWXUDOQ\FK :DGDPL EDGDQLD F\WRJHQHW\F]QHJR Vą  GáXJL 
F]DV RF]HNLZDQLD QD Z\QLN Z\QRV]ąF\ RNRáR  W\JRGQL D NWy
U\ MHVW ]ZLą]DQ\ ] NRQLHF]QRĞFLą SURZDG]HQLD KRGRZOL NRPyU
NRZ\FK RUD]  RJUDQLF]HQLD WHFKQLF]QH UR]G]LHOF]RĞü L ]DNUHV 
EDGDQLD ]ZLą]DQ\ ]H ZVND]DQLDPL GR MHJR Z\NRQDQLD >@
7HVW 1,)7< MHVW VWRVRZDQ\ Z ZLHOX NUDMDFK MDNR WHVW 
SU]HVLHZRZ\ SLHUZV]HJR WU\PHVWUX NWyU\ PRĪH E\ü EH] 
U\]\ND SRZLNáDĔ RIHURZDQ\ NDĪGHM NRELHFLH Z FLąĪ\ :\QLN 
SU]HSURZDG]RQHJR WHVWX RWU]\PXMH SDFMHQWND SR NLONX GQLDFK RG 
SREUDQLD NUZL :DGDPL WHVWX QD G]LHĔ G]LVLHMV]\ Vą MHJR FHQD L MDN 
QD UD]LH NRQLHF]QRĞü ZHU\¿NDFML X]\VNDQ\FK QLHSUDZLGáRZ\FK 
Z\QLNyZ LQQ\PL PHWRGDPL GLDJQRVW\F]Q\PL D RJUDQLF]HQLHP 
EDGDQLD PRĪH E\ü Z QLHNWyU\FK SU]\SDGNDFK ]E\W PDáD LORĞü 
FII'1$ X]\VNDQHJR ] VXURZLF\ NRELHW\ FLĊĪDUQHM >@ 7HVW 1,)7< 
MHVW WHVWHP QRZ\P ZV]HGá GR XĪ\WNX NOLQLF]QHJR Z RVWDWQLFK  
ODWDFK VWDOH WUZDMą SUDFH QDG MHJR XGRVNRQDOHQLHP QLH WUDNWXMH VLĊ 
JR MDNR WHVWX RVWDWHF]QHJR VDPRZ\VWDUF]DOQHJR >@ 3R]\W\ZQH 
Z\QLNL WHVWX ]ZáDV]F]D WH NWyUH VWZLHUG]DQH Vą X NRELHW 
X NWyU\FK QLH REVHUZRZDQR GRGDWNRZ\FK QLHSUDZLGáRZ\FK 
PDUNHUyZ 86* OXEL ELRFKHPLF]Q\FK Vą SRWZLHUG]DQH 
EDGDQLHP F\WRJHQHW\F]Q\P >   @ -HGQDNĪH GRNáDGQRĞü 
WHVWX 1,)7< L IDNW ĪH EDGDQH MHVW '1$ SáRGX D QLH F]\QQLNL 
PRJąFH ĞZLDGF]\ü R WULVRPLL VWĊĪHQLD ELDáHN PDUNHU\ 86* 
VXJHUXMą ĪH Z FLąJX NLONX ODW WHVW WHQ VWDQLH VLĊ SRGVWDZRZ\P 
EDGDQLHP NWyUH SR]ZROL QD RGVWąSLHQLH RG SURFHGXU LQZD]\MQHM 
GLDJQRVW\NL SUHQDWDOQHM -DN QD UD]LH 1,)7< QLH MHVW SROHFDQ\ 
Z FLąĪDFK Z\VRNLHJR U\]\ND PDUNHU\ 86* L ELRFKHPLF]QH 
FKDUDNWHU\VW\F]QH GOD WULVRPLL ± QLH MHVW WR EDGDQLH R  
F]XáRĞFL RUD] Z SU]\SDGNX SRGHMU]HQLD ZDG\ X SáRGX LQQHM QLĪ 
WULVRPLD NWyUHM 1,)7< QLH Z\NU\MH >@ -HGQRF]HĞQLH WHVW WHQ MHVW 
EDUG]R GREU\P UR]ZLą]DQLHP GOD NRELHW ] XMHPQ\P Z\QLNLHP 
QLHLQZD]\MQHJR WHVWX SU]HVLHZRZHJR OXE GOD NRELHW NWyUH QLH 
FKFą GHF\GRZDü VLĊ QD GLDJQRVW\NĊ LQZD]\MQą D ]ZáDV]F]D 
Z SU]\SDGNX GXĪHJR QLHSRNRMX SDFMHQWNL >@
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Izabela Łaczmańska, Agnieszka Stembalska. Nieinwazyjny test NIFTY w diagnostyce najczęstszych trisomii chromosomowych u płodu.
-HJR SRZV]HFKQH ZSURZDG]HQLH SR]ZROL QD REQLĪHQLH 
NRV]WyZ DQDOL]\ L VNUyFHQLH F]DVX RF]HNLZDQLD QD Z\QLN  
Z 3ROVFH WR REHFQLH RNRáR   ]á L  W\JRGQLH ± WHVW MHVW 
Z\NRQ\ZDQ\ SR]D JUDQLFDPL NUDMX
Podsumowanie
5RVQąFH ]DSRWU]HERZDQLH VSRáHF]QH QD EH]SLHF]QH 
L PLDURGDMQH PHWRG\ GLDJQRVW\NL SUHQDWDOQHM MHVW SU]\F]\Qą 
SRMDZLDQLD VLĊ QD U\QNX GLDJQRVW\F]Q\P FRUD] QRZV]\FK 
L GRNáDGQLHMV]\FK PHWRG 1,)7< ] F]XáRĞFLą  L RGVHWNLHP 
Z\QLNyZ IDáV]\ZLH GRGDWQLFK RNRáR  MHVW WHVWHP NWyU\ 
] GXĪ\P SUDZGRSRGRELHĔVWZHP VWDQLH VLĊ SRGVWDZRZ\P 
SUHQDWDOQ\P EDGDQLHP QLHLQZD]\MQ\P WDNĪH Z 3ROVFH 
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